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 IZVLEČEK 
Uvod: Živčno-mišične bolezni so heterogena skupina dednih bolezni motorične enote. 
Skupni in poglavitni klinični znak je mišična šibkost skupaj z mišičnimi atrofijami in 
hipotonijo. Spinalna mišična atrofija je nevro-degenerativna bolezen, ki zahteva 
multidisciplinarno obravnavo. Pri tej bolezni gre za postopno propadanje mišičnih vlaken, 
kar najbolj prizadene mišice, ki sodelujejo pri plezanju, hoji, drži vratu in glave ter 
požiranju. Šibkost mišic oziroma ohromelost je večinoma pogostejša v zgornjih kot 
spodnjih udih. Je najpogostejši genetski vzrok smrtnosti dojenčkov in se pojavlja pri 
približno enem od 10.000 živorojenih. Namen: Namen diplomskega dela je predstaviti 
spinalno mišično atrofijo kot redko živčno mišično bolezen, ki se pojavlja tudi v Sloveniji, 
opisati težave na področju funkcioniranja, s katerimi se srečujejo pacienti s SMA tip II, ter 
predstaviti poklic ortotika in protetika in njegovo vlogo pri izbiri pripomočkov. Metode 
dela: S pregledom literature smo pridobili podatke za opis bolezni. Za iskanje primerne 
literature smo uporabili svetovni splet, in sicer iskalnik Google, prek katerega smo 
dostopali do različnih prispevkov in drugih strokovnih revij ali uradnih strani zdravstvenih 
in socialnih organizacij, ter podatkovne baze, kot so Google učenjak, Cobiss, MEDLINE, 
PubMed. Podatke iz člankov smo nato ustrezno povzeli. Za predstavitev pacienta in 
njegovih potreb smo pregledali njegovo zdravstveno dokumentacijo, opravili pogovor s 
starši ter uporabili lastne izkušnje. Rezultate smo predstavili s pomočjo ocene po 
Mednarodni klasifikaciji funkcioniranja, zmanjšanjih zmožnosti in zdravja. Rezultati: Na 
62 področjih dejavnosti in sodelovanja je imel pacient težave. Na več kot 17 področjih je 
ortotik in protetik težave pomagal rešiti z medicinskimi pripomočki; ostale težave so 
reševali starši in njegov spremljevalec. Razprava in zaključek: Z Mednarodno 
klasifikacijo funkcioniranja, zmanjšane zmožnosti in zdravja lahko ortotik in protetik lažje 
in bolj kakovostno določa izbiro medicinskih pripomočkov pacientu z živčno-mišično 
boleznijo. Mednarodna klasifikacija funkcioniranja, zmanjšane zmožnosti in zdravja bi 
lahko v bodoče postala temeljno orodje v rokah ortotika in protetika pri reševanju težav 
tovrstnih bolnikov.  
Ključne besede: spinalna mišična atrofija, atrofija mišic, živčno-mišične bolezni, mišična 
obolenja. 
  
   
 ABSTRACT 
Introduction: Nervous-muscular diseases are a heterogeneous group of hereditary diseases 
of a motor unit. The common and major clinical sign is muscle weakness, together with 
muscular atrophy and hypotonia. Spinal muscular atrophy is a neuro-degenerative disease 
requiring multidisciplinary treatment. This disease involves a gradual decay of muscle 
fibers. Muscles involved in climbing, walking, holding neck and head and swallowing are 
the most affected. Muscle weakness or paralysis is generally more common in the upper 
than in the lower limbs. It is the most common genetic cause of infant mortality and occurs 
in approximately one in 10,000 live births. Purpose: The purpose of the thesis is to present 
spinal muscular atrophy as a rare nervous muscular disease which also occurs in Slovenia, 
to describe problems in the functioning of patients with SMA type II and present the 
profession of orthotics and prosthetics and its role in the choice of gadgets. Methods: By 
reviewing the literature, we obtained data for the description of the disease. We used the 
World Wide Web to find suitable literature, namely the Google search engine through 
which we accessed various contributions and other journals or official sites of health and 
social organizations and databases, such as: Google scholar, Cobiss, MEDLINE, and 
PubMed. Then, we summarized the data from the articles. To present the patient and his 
needs, we reviewed his medical records, had a conversation with his parents, and used their 
own experiences. We presented the results with the help of the estimation by International 
Classification of Functioning, Disability and Health Reduction. Results: In 62 areas of 
Activity and Collaboration, the patient had problems. In more than 17 areas, the Orthotic 
and prosthetics helped solve problems with medical devices. Other problems were solved 
by parents and his companion of a physically disabled child. Discussion and conclusion: 
The orthotics and prosthetics can more easily and better determine the choice of medical 
devices to the patient with neuromuscular disease with the International Classification of 
Functioning, Disability and Health Reduction. The International Classification of 
Functioning, Disability and Health Reduction could become a fundamental tool in the 
hands of orthotics and prosthetics in solving the problems of such patients in future.  
Keywords: spinal muscle atrophy, muscle atrophy, neuromuscular diseases, muscular 
diseases. 
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1 UVOD 
Mišična in živčno-mišična obolenja (ŽMO) posredno ali neposredno prizadenejo mišice. 
So dedne, progresivne, kronične in degenerativne bolezni, ki lahko povzročijo hudo 
funkcijsko prizadetost in posledično odvisnost bolnika od tuje pomoči. Poglavitna lastnost 
vseh ŽMO je propadanje mišičnih vlaken, kar povzroči delno ali popolno ohromelost 
mišičnih skupin človeškega telesa. Sčasoma ohromelost bolnikom prinaša vse več težav 
zlasti na področju njihovega gibanja. Gibanje postane tako prizadeto, da je uporaba 
invalidskega vozička nujna. Poleg tega postanejo bolniki odvisni od tuje pomoči. Ker 
bolezen počasi napreduje, se pri obolelih pogosto pojavijo še sekundarne posledice, kot so 
kontrakture, težave z dihanjem, prizadetost srca in skolioze (Zupan, 2010). 
Samo delovanje mišic je tesno povezano z živčevjem. Električni impulzi, ki potujejo po 
živcih, so signal za krčenje mišice. Iz možganov potujejo impulzi za hoteno mišično 
krčenje po hrbtenjači navzdol do motoričnih živčnih celic v sprednjih rogovih hrbtenjačne 
sivine. Od motoričnih živčnih celic v hrbtenjači potujejo njihovi izrastki (aksoni) do 
posameznih mišic. Ko pride živčni impulz do končnih razvejkov aksona, se na mestu, ki ga 
imenujemo živčno mišični stik, sprosti posebna snov mediator (acetilholin), ki vzdraži 
mišico (mišična vlakna) in mišica se skrči. Vse našteto: motorične živčne celice v 
sprednjih rogovih hrbtenjačne sivine, izrastki motoričnih živčnih celic (aksoni-periferni 
živci), živčno mišični stiki in mišična vlakna sestavljajo t. i. motorične enote. Živčno-
mišična obolenja prizadenejo enega ali več sestavnih delov motorične enote (Zidar, 
Tividar, 1983). Med živčno-mišična obolenja spada tudi spinalna mišična atrofija. 
Čeprav so te bolezni trenutno še neozdravljive in v veliko primerih nezadržno napredujejo, 
je primarni cilj pri obravnavi pacienta z živčno-mišičnimi boleznimi (ŽMB) upočasnitev 
funkcijskega upada in seznanitev pacienta, kako lahko z boleznijo uspešneje in bolj 
kakovostno funkcionira v vsakdanjem življenju. Rehabilitacijski program bolnikov z ŽMB 
je obsežen in celovit. Temelji na ohranjanju in krepitvi mišične moči, vključno s krepitvijo 
dihalnih mišic, in na postopkih čiščenja dihalnih poti, raztezanju kontraktur, vzdrževanju 
gibljivosti sklepov in opremi z ortozami. Celovit rehabilitacijski program zahteva 
interdisciplinarno timsko obravnavo. V timu sodelujejo zdravnik specialist fizikalne in 
rehabilitacijske medicine, fizioterapevt, delovni terapevt, ortotik in protetik, psiholog, 
logoped, socialni delavec, dietetik, medicinska sestra in po potrebi še pediater, nevrolog, 
pulmolog, ortoped, kardiolog, genetik (Zupan, 2010). 
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Interdisciplinarni pristop je ključni element zdravljenja bolnikov s SMA v Evropski uniji. 
Je izjemno zapletena bolezen, ki vključuje različne vidike oskrbe in ukrepov 
strokovnjakov. Vidiki ne smejo biti obravnavani ločeno, temveč kot interdisciplinarni in 
timski (vsi skupaj). V preteklosti so morale družine bolnikov uskladiti vse ocene in obiske, 
medtem ko danes vse skupaj vodi zdravnik specialist fizikalne in rehabilitacijske medicine 
ali pediater nevrolog, ki se zaveda bolezni in potencialnih težav. To omogoči spremljanje 
različnih vidikov, za katere je znano, da so del napredovanja te bolezni, in če je to le 
mogoče, zagotoviti predvideno oskrbo (Mercuri et al., 2012). 
Finkel in sodelavci (2016) so v svoji raziskavi dokazali, da se s proaktivnim 
interdisciplinarnim pristopom od začetka rehabilitacijskega programa, vključno z vsemi 
vmesnimi sejami fizikalne terapije, ki so potekale v času 12-mesečne raziskave, 
zdravstveno stanje večinoma ne spremeni veliko. Od 268 pacientov jih je 206, kar 
predstavlja 76 % vseh vključenih v raziskavo, imelo minimalne zdravstvene spremembe, 
povezane s kontrakturami in pridobljeno težo. Pri 41 pacientih ali 15 % vseh udeleženih se 
je zdravstveno stanje poslabšalo, pri ostalih 21 pacientih ali 7 % pa se je zdravstveno stanje 
izboljšalo (Mercuri et al., 2016).  
Na prvi pogled se zdi, da so rezultati raziskave slabi in da raziskava ni uspela, vendar 
moramo v zakup vzeti dejstvo, da je SMA živčno-mišična bolezen, ki neprestano 
napreduje, in da vsako nespremenjeno ali celo izboljšanje stanje pomeni za pacienta daljše 
in bolj kakovostno življenje. S to raziskavo so potrdili pozitivne učinke 
interdisciplinarnega tima na SMA tip I in II. 
Zelo pomembno vlogo pri rehabilitaciji mišičnih in živčno-mišičnih bolnikih imajo tudi 
ortotiki in protetiki, ki so enakopravni člani interdisciplinarnega tima in zagotovijo oskrbo 
z oblikovanjem, izdelovanjem, in opremljanjem ortoz ali s po meri izdelanimi ortozami 
(Lusardi, Nielsen, 2007). Sodelujejo lahko tudi pri izbiri medicinskih pripomočkov, pri 
raznih prilagoditvah domačega okolja, v šoli ali v avtomobilu in pri izbiri podporne 
tehnologije, s katero se srečujemo v vsakdanjem življenju.  
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1.1 Klinične značilnosti mišičnih in živčno-mišičnih bolezni 
Najpogostejši znaki oziroma simptomi, ki nakazujejo, da gre za mišično ali živčno-mišično 
bolezen, so mišična šibkost, bolečine v mišicah in mišični krči, mišične atrofije ali 
hipertrofija, kontrakture, motnje občutka, odvisnost od tuje pomoči (Zupan, 2004). Prve 
težave se pokažejo na spodnjih udih, kjer imajo bolniki velike preglavice s hojo zaradi 
šibkosti proksimalnih mišičnih skupin. Najpogosteje bolniki tožijo zaradi utrudljivosti, o 
težavah pri hoji po neravnem terenu ali pri vzpenjanju po stopnicah, pri vstajanju z nizkih 
stolov, pri vstopanju na avtobus, vlak itd. Bolniki zaradi šibkih proksimalnih mišic 
razvijejo širokotirno gugajočo se hojo.  
Pogosto se pojavljajo tudi sekundarni znaki, kot so na primer ukrivljenost hrbtenice 
(skolioza), šibkost mišic vratu in distalnih mišic na zgornjih udih. Šibke mišice vratu 
povzročijo, da bolniki v ležečem položaju ne morejo dvigniti glave z blazine, pri vožnji z 
avtomobilom ali z invalidskim vozičkom jim glava nenadzorovano niha naprej in nazaj itd. 
Šibkost distalnih mišic na zgornjih udih bolnikom povzroča težave pri hranjenju, pisanju, 
odpiranju vrat, zapenjanju gumbov in podobno (Zidar, Tivadar, 1983).  
1.2 Vrste mišičnih in živčno-mišičnih bolezni 
ŽMB so bolezni motorične enote. Glede na to, kje je bolezenski proces, jih delimo na 
(Zupan, 2010):  
 miopatije, 
 bolezni živčno mišičnega tkiva, 
 dedne nevropatije, 
 nevronopatije (spinalna mišična atrofija, amiotrofična lateralna skleroza). 
1.3 Spinalna mišična atrofija 
Spinalna mišična atrofija (SMA) je del skupine živčno-mišičnih bolezni, za katere so 
značilne degeneracija alfa motoričnega nevrona v hrbtenjači, progresivna atrofija mišic, 
šibkost in paraliza. Najpogostejše oblike SMA se pojavijo zaradi degeneracije motoričnega 
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nevrona 1 (SMN1), gena, ki je lokaliziran na 5q11.2-q13-3, na 5. kromosomu (Mercuri et 
al., 2018).  
Klasična proksimalna SMA je najbolj pogosta oblika in glavni vzrok smrtnosti dojenčkov 
(Arnold et al., 2014). Zdi se da SMA najdemo v vseh populacijah, vendar je najverjetneje, 
da se diagnosticira pri dojenčkih in otrocih pogosteje kot pa pri odraslih. Na začetku leta 
1890 sta bila avstrijski zdravnik Guildo Werdnig in nemški zdravnik Johann Hoffman 
prva, ki sta opisala hudo obliko SMA na univerzi v Gradcu v Avstriji in v Heidelbergu v 
Nemčiji (Werdnig, 1891).  
Obolenje se prenaša s staršev na potomce avtosomno recesivno. Če sta oba starša 
prenašalca tega obolenja, imata približno 25 % možnosti, da se jima rodi otrok s spinalno 
mišično atrofijo. Z drugimi besedami: eden od štirih otrok lahko zboli za SMA. Pojav te 
bolezni zahteva mutacijo obeh alelov gena za preživetje motoričnih nevronov (SMN1), ki 
je na 5. kromosomu, zaradi česar je SMA avtosomna recesivna motnja. Mutacije 
povzročijo izbris SMN1 ali nadomeščanje gena SMN1 s skoraj enakim genom SMN2, ki je 
tudi na kromosomu 5. Oba gena, SMN1 in SMN2, proizvajata proteine ključne za 
preživetje in zdravje motoričnih nevronov, toda gen SMN1 proizvaja polne različice 
proteina, medtem ko gen SMN2 le okrnjene različice in majhno količino beljakovin v polni 
velikosti (Cheung et al., 2018). 
Mutiranje v obeh kopijah gena SMN1 povzroči nastanek SMA tipa I, medtem ko se lažje 
oblike SMA običajno pojavijo, ko SMN1 nadomesti SMN2, s čimer se poveča število 
kopij SMN2. Več genov SMN2 proizvede bolj celokupne beljakovine in blažje oblike 
bolezni. Beljakovine, ki jih kodirajo SMN1 in SMN2, za katere je znano, da imajo ključno 
vlogo pri proizvodnji mRNK, so izražene po celotnem telesu, vendar jih še posebej v 
visokih ravneh najdemo znotraj motoričnih nevronov (Butchbach, 2016).  
Vključena je široka paleta fenotipov, ki so razvrščeni v klinične skupine na osnovi začetka 
starosti bolezni ter uspešno doseženih motoričnih funkcij. V skupino 1 oz. SMA tip I 
spadajo zelo šibki dojenčki, ki ne morejo sedeti brez podpore. Tip I se naprej razdeli v 
podskupine IA, IB in IC in je najpogostejši tip bolezni. V skupino 2 spadajo bolniki, ki 
lahko sedijo nepodprto le v določeni točki, vendar nikoli niso sposobni stati ali hoditi sami. 
Tip III ali Kugelberg-Welandrova bolezen je bolezen, pri kateri lahko pacienti stojijo 
samostojno in hodijo v določenih točkah. Poznamo tudi tip IV, ki pa se pojavi po 35. letu 
 5 
starosti, čeprav se pri nekaterih težave lahko pojavijo že pri 18 letih. Ta oblika je redkejša 
in zdravstveno stanje se slabša počasneje kot pri ostalih tipih te bolezni (Lefebvre et al., 
1995). 
1.3.1 Tip I ali Werdnig-Hoffmannovo obolenje 
SMA tip I, poznana tudi kot Werdnig-Hoffmanova bolezen, predstavlja bolnike od rojstva 
in vse do šestih mesecev starosti. Tip I je naprej razdeljen v tri skupine (Bach et al., 2002): 
 tip IA (ali tip 0) z nastopom pri rojstvu, 
 tip IB z nastopom pred starostjo treh mesecev, 
 tip IC z začetkom od 3. do 6. meseca starosti. 
Tip I ima progresivno, proksimalno šibkost, ki bolj vpliva na spodnje ude kot na zgornje. 
Bolniki imajo slab nadzor glave in hipotonijo, ki povzroči, da imajo otroci »frog legs« 
(žabje noge). Nooge so v položaju, ki spominjajo na žabo. Značilna za njih je tudi 
arefleksija. Poleg tega niso sposobni samostojno sedeti (Bach et al., 2002). 
Pojavlja se tudi šibkost medrebrnih mišic z relativno varčnim delovanjem trebušne 
prepone, katere rezultat je zvončasta oblika prsnega koša in vzorec paradoksnega ali 
trebušnega dihanja. Pri dojenčkih s SMA tip I se pogosto pojavljajo klasične fascikulacije 
jezika in imajo težave pri požiranju s tveganjem aspiracij. Kranialni živci niso tako 
prizadeti, čeprav se obrazna šibkost pojavlja pri kasnejših stopnjah bolezni. Miselne 
sposobnosti delujejo normalno ali celo bolje, kar predstavlja svetlo točko kljub številnim 
nezmožnostim, ki delujejo prav nasprotno. Dojenčki s SMA tip I pogosto razvijejo dihalno 
odpoved do starosti dveh let ali veliko prej, kar je tudi njihova povprečna življenjska doba. 
Z uporabo asistirane ventilacije se je doba preživetja rahlo povečala. Uporaba dihalnih in 
prehranskih posegov je zmanjšala smrtnost za približno 30 % po dveh letih, vendar je 
približno polovica preživelih popolnoma odvisnih od neinvazivnega predihavanja 
(O’Hagen et al., 2007). 
V predhodnih raziskavah so poročali o kratki življenjski dobi bolnikov s SMA tip I z 68 % 
smrtnostjo pri dveh letih in 82 % do četrtega leta starosti (Zerres, Rudnik-Schöneborn, 
1995). 
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1.3.2 Tip II ali intermediarni tip 
To vmesno obliko SMA so prvič omenili leta 1893 na Edinburški univerzi v Veliki 
Britaniji jo je ponovno podrobno opisal Dubowitz (1964).  
Bolniki s tipom II SMA, poznani tudi kot vmesna SMA ali Dubowitzeva bolezen, lahko 
sedijo nepodprto v določeni točki, vendar nikoli niso sposobni stati sami ali hoditi. Pojav 
prvih simptomov je nekje med šestim in osemnajstim mesecem starosti. Imajo progresivno 
proksimalno šibkost, ki prizadene spodnje ude bolj kot zgornje. Razvijejo tudi hipotonijo, 
arefleksijo, progresivno skoliozo v kombinaciji z šibkostjo medrebrnih mišic. Večinoma 
dihajo s trebušno prepono in imajo še vedno izrazite težave z dihanjem in izkašljevanjem. 
Rezultat naštetega je značilna bolezen pljuč, ki napreduje s starostjo. Razvijejo se tudi 
kontrakture v sklepih, ankiloza spodnje čeljustnice, izrazito tresenje (tremor) ali 
poliminimioklonus rok (Darras et al., 2014).  
Čeprav je njihov indeks mase telesa lahko nizek (v primerjavi z normalnimi otroki), imajo 
visoko funkcionalni nehodeči bolniki večji indeks relativne maščobne mase in so v 
nevarnosti, da postanejo prekomerno težki (Sproule et al., 2009).  
Miselno delovanje je normalno in verbalna inteligenca je lahko nad povprečjem (von 
Gontard et al., 2002).  
V raziskavi, v kateri je sodelovalo 240 pacientov s SMA tipa II, so raziskovali življenjsko 
dobo pacientov. Ugotovili so, da 98,5 % pacientov doživi vsaj 5 let in 68% vsaj 25 let 
starosti. Bolniki lahko živijo tudi po 30. letu starosti, vendar se pričakovana življenjska 
doba skrajša zaradi tveganja dihalnih težav (Zerres et al., 1997).  
1.3.3 Tip III ali Kugelberg-Welandrovo obolenje 
Bolezen tipa III, poznana tudi kot Kugelberg-Welandrova bolezen, je bolezen, kjer lahko 
pacienti stojijo samostojno in hodijo v določenih točkah. Pojav simptomov se začne pri 18 
mesecih ali kasneje, odvisno za kateri tip gre. Ločimo (Darras et al., 2015): 
 tip IIIA, začetek med 18 meseci in tremi leti, 
 tip IIIB, začetek po 3. letu starosti. 
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Pacienti imajo progresivno proksimalno šibkost, ki prizadene spodnje ude bolj kot zgornje, 
in lahko potrebujejo voziček za premikanje. Težave s hranjenjem in požiranjem niso 
tipične, a jih ne smemo izključiti. Pojavijo se tudi težave s prekomerno obrabo sklepov. 
Včasih postanejo popolnoma gibalno ovirani šele v pozni odraslosti. Napredek tega tipa 
bolezni je počasen. Bolniki žal kljub začetni hoji izgubijo to sposobnost in so kasneje 
vezani na invalidski voziček. Generalno se razvijeta zelo majhna šibkost dihalnih mišic in 
huda skolioza ali pa se v nekaterih primer sploh ne razvijeta. Izguba zdravniškega nadzora 
nad pacientovim zdravjem povečuje tveganje za te zaplete. Pojavita se jim lahko tremor ali 
poliminimioklonus v rokah. Pri nekaterih bolnikih s SMA tip III so mečne mišice zelo lepo 
vidne, kar pomeni, da lahko to bolezen zamenjamo z Beckerjevo mišično distrofijo. 
Pričakovana življenjska doba pacientov s SMA tip III se bistveno ne razlikuje od 
pričakovane življenjske dobre zdravih ljudi (Darras et al., 2015; Kolb et al., 2011). 
Prevalenca SMA tip III je približno 1-2 na 100.000 oseb in incidenca okrog 1 na 10.000 
živorojenih. Te številke so ocene za SMA tipa I, ki predstavlja približno 50-60 % vseh 
primerov. Ker je SMA relativno redko stanje, so raziskave o njeni razširjenosti in incidenci 
izziv (Verhaart et al., 2017). 
1.3.4 Tip IV  
Pri SMA tipa IV se simptomi pokažejo po 21. letu starosti. Prav tako je prisotna 
proksimalna šibkost v udih. Povprečna starost ob začetku bolezni je okoli 30 let. To je 
bolezen, ki ima najblažji potek bolezni s tipično štirimi ali petimi kopijami SMN2 in 
pričakovano povprečno življenjsko dobo. Od vseh tipov je tip IV najmanj razširjen in tudi 
najmanj dokumentiran. Klinično bolezen napreduje počasi z manjšo in počasno izgubo 
samostojnosti. Fascikulacije so prisotne pri 75 % pacientov s tipom IV z občasnimi 
mišičnimi krči. Bulbarna disfunkcija in skolioza sta redka pojava; medrebrne mišice 
običajno delujejo varčno (Oskoui et al., 2017). 
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1.4 Klinična obravnava novih odkritih obolelih s spinalno 
mišično atrofijo 
Pri vsakem novem odkritem obolelem za SMA se odprejo številni vidiki obravnave, zato 
morajo zdravniki obolelega in njegovo družino hitro seznaniti z vsemi možnostmi 
zdravljenja in nadaljnje obravnave. 
Zaradi številnih medicinskih težav, povezanih s SMA, morajo nosilci obravnave določiti 
osebo, ki se o bolezni pogovori z družino. Običajno je to nevrolog ali klinični genetik. Ta 
jim natančno in razumljivo pojasni bolezenski proces, patogenezo bolezni, razvrstitev 
bolezni glede na klinično sliko in napoved izida bolezni (Arnold et al., 2014). 
V samo obravnavo so običajno vključene naslednje enote (Mercuri et al., 2018):  
 pediatrični oddelek za živčno-mišične bolezni, 
 oddelek za genetiko, 
 oddelek za pljučne bolezni,  
  ortopedska klinika, 
 rehabilitacijska ustanova, 
 gastroenterološki oddelek. 
Pri nevrološki preiskavi se ugotovi izguba moči, usahlost skeletnih mišic, izguba ali 
zmanjšanje tonusa ter oslabelost ali odsotnost kitnih refleksov. Ker so ugotovitve pri 
kliničnem pregledu podobne pri različnih živčno mišičnih boleznih, je potrebno opraviti še 
dodatne preiskave (Zupan, 2010): 
 elektromiografija, 
 mišična biopsija s histološko preiskavo, 
 laboratorijske preiskave, pri katerih iščemo skeletno-mišične encime v serumu 
(kreatin kinaza) in 
 v novejšem času tudi genetske preiskave. 
Na Sliki 1 je predstavljen diagnostični algoritem postavljanja diagnoze SMA. 
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Slika 1: Diagnostični algoritem za SMA (Standardi za obravnavo spinalne mišične atrofije, 
2016) 
Legenda: EMG – elektromiografija, ŽMS – živčnomišični stik, CK – kreatin kinaza, MR – 
magnetna resonanca 
Uradno priznanega zdravila za SMA in druge podobne živčno-mišične bolezni dolga leta 
ni bilo na voljo. Zdravniki pacientom priporočajo različne terapije, kot na primer 
hidroterapija, delovna terapija, dihalne vaje, fizioterapija za vzdrževanje živčno-mišičnih 
funkcij, asistirano dihanje pri nočnem hipoventilacijskem sindromu, uporaba ortoz za 
odložitev nastanka skolioze, uporaba ortoz pri kontrakturah. Zaradi zmanjšanih zahtev po 
 10 
kalorijah je potrebno nadzorovati prehrano in nastajanje maščobnih zalog. Potrebno je 
svetovanje družini in posamezniku, genetsko svetovanje itd. (Markowitz et al., 2012). 
Priporočljiva je tudi uporaba medicinskih pripomočkov, ki omogočajo držo telesa v 
različnih položajih. Uporabljati jih je potrebno ves čas, tudi v času pouka v šoli, ker lahko 
dolgotrajno sedenje na invalidskem vozičku povzroči hude zaplete oz. kontrakture (Zupan, 
2010).  
V zadnjih letih je razvoj specifičnih oblik zdravljenja doživel razcvet. Dokončno možnost 
ozdravitve bolezni bi omogočila genska terapija s popravo okvarjenega gena oz. 
nadomestitvijo le-tega z neokrnjenim genom SMN1. Razvijajo več zdravil z upoštevanjem 
dejstva, da ima vsak bolnik s SMA običajno prisotno vsaj eno različico delujočega SMN2 
gena, ki se v do 10 % izrazi s funkcionalno beljakovino SMN. Osnovna ideja teh zdravljenj 
je, da s spremenjenim prepisovanjem SMN2 gena povečamo količino učinkovite 
beljakovine in dosežemo izboljšanje stanja. Takšno zdravljenje omogoča protismiselni 
nukleotid nusinersen ali Spinraza (Finkel et al., 2016). To zdravljenje je dostopno tudi v 
Sloveniji. 
1.5 Ocenjevanje stanja bolezni  
Mišice pri SMA s potekom bolezni vse bolj slabijo. Sekundarno se pojavijo številne težave 
in spremembe, kot so skolioza, kontrakture in respiratorna insuficienca, ki običajno 
povzročajo še veliko večje težave kot sama mišična šibkost (Zupan, 2010). 
1.5.1 Skolioza  
Skolioza je definirana kot trirazsežnostna rotatorna deformacija hrbtenice in telesa, ki se z 
rastjo povečuje in je izmerjena po Cobbu v stoječem položaju večja od 10°. Metoda 
merjenja kota skolioze, ki se ga izmeri v stoječem frontalnem položaju po Cobbu, je ena 
najbolj uporabljenih metod in tudi ena izmed odločilnih za sprejemanje odločitev v procesu 
zdravljenja skolioze (Gorenšek, 2002).  
Skolioza je eden od resnejših in najbolj pogostih zapletov v zgodnjem otroštvu pri 
pacientih z živčno-mišičnimi boleznimi. Živčno-mišične skolioze povzročijo bolečine, 
nezmožnost samostojnega sedenja in so pogost vzrok za nepremičnost pacienta. Velik 
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problem predstavljata tudi estetski učinek skolioz ter oteženo dihanje. Operacija je ena od 
rešitev skolioze. Izvesti jo je potrebno v zgodnji fazi bolezni, ko se krivina šele razvija 
(Gorenšek, 2006).  
Pri otrocih s SMA tipa I in II je skolioza zelo pogost pojav, ki se pojavlja zgodaj v otroštvu 
pogosto skupaj z torakalno kifozo v različnih stopnjah. Incidenca znaša od 60 % do 90 %, 
zato je zelo pomembno, da se z aktivnimi vajami za krepitev in vzdrževanje simetrije 
hrbteničnih mišic prične takoj po prvem pojavu. Pri bolnikih s SMA tipa I in II, kjer obseg 
krivine znaša manj od 20 stopinj, se preglede opravlja vsakih šest mesecev v dobi rasti 
hrbtenice. V dobi zrelosti hrbtenice se preglede izvaja letno. Uporaba spinalnih ortoz je 
priporočljiva za podporo hipotoničnega trupa in zdravljenja skolioze do 20 stopinj po 
Cobbu, še posebej pri otroku v času hitre rasti. Priporočena je uporaba mehkih in rigidnih 
torako-lumbalnih ortoz (Zupan, 2010). 
Pacienta se lahko opremi tudi s po meri narejenimi stezniki ali individualnimi izdelanimi 
nasloni na sedež vozička, a žal z vsemi temi ukrepi ne moremo preprečiti nadaljnjega 
krivljenja hrbtenice. Lahko ga le do neke mere upočasnimo. Edini učinkovit način, ki 
prepreči nadaljnjo krivljenje, je operativna zatrditev hrbtenice (Mercuri et al., 2018).  
Če je krivina več kot 40°, je uspeh operativne zatrditve manjši. Zapleti se povečujejo, če 
ima bolnik že okvaro dihanja, čeprav je potrebno vedeti, da operativna zatrditev hrbtenice 
ne izboljša dihalne funkcije. Pri bolnikih s tistimi oblikami ŽMB, pri katerih se skolioza 
razvija zelo hitro, je potrebno hrbtenico zatrditi že zgodaj, pri krivinah med 10 in 20° po 
Cobbu. Operativna zatrditev hrbtenice izboljša kakovost življenja bolnika, saj mu izboljša 
položaj telesa pri sedenju in sam videz (Zupan, 2010).  
Preverjanje stanja hrbtenice je treba opraviti v okvirju klasičnega rutinskega pregleda. Ob 
sumu kifo-skolioze sledijo test, ki ga pacient opravi v sedečem ali stoječem položaju, 
anteriorno-posteriorna in lateralna projekcija hrbtenice. Test se izvede v najbolj 
pokončnem položaju, ki ga lahko doseže pacient (sedenje pri otrocih, ki lahko sedijo 
samostojno, stoja pri SMA tip III). Da bi količinsko opredelili obseg deformacije 
hrbtenice, se test opravi še v koronalni in sagitalni poziciji (Mercuri et al., 2018). 
 12 
1.5.1.1 Operacija skolioze  
Pritiski na določene dele hrbtenice ne ustavijo napredovanja spinalne deformacije (Mesfin 
et al., 2015). Zato se za olajšanje respiratornih funkcij in izboljšanje splošne kakovosti 
življenja stremi k temu, da se pri sedenju pacienta ohrani ravnotežje trupa ter stalno 
poravnavanje (ravnanje) krivega prsnega koša (Catteruccia et al., 2015). Odločitev za 
poseg temelji predvsem na velikosti krivine, ki naj bi znašala 40 stopinj ali več in stopnja 
poslabšanja oz. napredovanja skolioze, ki naj bi znašala 10 stopinj ali več vsako leto. Drugi 
dejavniki za operacijo so še (Odent et al., 2015):  
 poslabšanje dihalnih funkcij,  
 deformacije rebrnih površin,  
 hiperkifoze in škodljivi učinki na funkcionalno mobilnost, 
 medenična poševnost,  
 neravnovesje trupa. 
Dihalno funkcijski test je treba obravnavati kot del ocene pred operacijo za določitev 
kirurškega tveganja in za pooperativno upravljanje oz. vodenje dihal. Obstaja soglasje, da 
je kirurško zdravljenje hrbtenice treba odložiti do dopolnjenega četrtega leta starosti 
(Mesfin et al., 2012).  
Pri pacientih, mlajših od 10 let, kjer je skelet še v aktivnem razvoju, je treba z 
medicinskimi pripomočki zagotoviti prijazno rast hrbtenice, ki stabilizirajo in izboljšajo 
deformacije hrbtenice ter dovoljujejo oz. omogočajo nadaljnjo rast hrbtenice (Mesfin et al., 
2012).  
Da bi zmanjšali potrebo po ponovni operaciji hrbtenice, uporabljajo magnetno zdravljenje 
rasti hrbtenice. Odpovedujejo se tradicionalnemu zdravljenju, ki zahteva zaporedne 
kirurške posege (vstavljanje kovinskih palic, ploščic in vijakov, vmesna zamenjava in na 
koncu še odstranitev vstavljenih predmetov). Vsi ti številni posegi so lahko za SMA tip I in 
II zelo nevarni in nemalokrat tudi usodni, zato danes uporabljajo druge oblike zdravljenja 
(Figueiredo et al., 2016; Dannawi et al., 2013; La Rosa et al., 2017).  
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1.5.2 Kontrakture 
Velike težave bolnikom z ŽMB predstavljajo kontrakture. Lahko jih opišemo kot ovire, ki 
zmanjšujejo normalen obseg aktivnega ali pasivnega giba. Ovire so posledica sprememb, 
ki nastanejo v sklepu ali tkivu, ki obdajajo in podpirajo sklep. Kontrakture pa niso 
pomembne samo zato, ker zmanjšujejo gibljivost v sklepih, ampak tudi zato, ker 
povzročajo upad mišične mase in moči zaradi neaktivnosti in posledično degenerativnih 
sprememb v sklepih in zmanjšanja proprioceptivnega živčnega obtoka (Zupan, 2010). 
Kontrakture so pogoste pri bolnikih s SMA, starimi od tri do pet let ali več. V zgornjih 
udih se zelo redko pojavljajo posamično. Običajno so v kombinaciji s kontrakturo v 
spodnjih udih. Največkrat se pojavi flektorna kontraktura komolca z omejeno supinacijo. 
Sledi ji kontraktura v rami in zapestju (de Groot, de Witte, 2005).  
Stalna in zgodnja fizioterapija ter delovna terapija sta bistvenega pomena za ohranitev 
preostalih sposobnosti v vsakdanjem življenju. Upočasni se napredovanje kotraktur ter 
optimizira preostali obseg giba. Tako lahko bolnik maksimalno funkcionira kljub številnim 
nezmožnostim. Za kirurški poseg se bolniki redko odločajo. Najpogosteje se bolnika s 
SMA tip II ali III opremi z ortozami za zgornje ude (Fujak et al., 2010). 
Pogosteje se kontrakture pojavljajo v spodnjih udih. Že pri dve leti starem pacientu s SMA 
tip II ali III je možno najti flektorne kontrakture v kolku, v kolenu in v gležnju. Za bolnike 
s SMA tipa III, ki so sposobni stati, je zelo pomembno, da se ohrani ta sposobnost z 
dodatnimi ortopedskimi in tehničnimi pripomočki. V nasprotju z zdravljenjem kotraktur v 
zgornjih udih je kirurško zdravljenje spodnjih zelo učinkovito, zlasti pri bolnikih s SMA 
tip II in III (Fujak et al., 2011). 
Pri bolnikih z ŽMB na razvoj kontraktur vplivajo številni dejavniki. Najpogostejši so 
(Skalsky, Mcdonald, 2012): 
 zmanjšan obseg gibanja, 
 dolgotrajno statično pozicioniranje,  
 specifično prilagajanje drže, s katerim poskuša telo kompenzirati neuravnoteženo 
mišično oslabelost,  
 degenerativni proces v mišicah, 
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 neravnovesje mišic zaradi specifičnega vzorca mišične oslabelosti, ki je zgodnejša 
in hujša v ekstenzornih kot flektornih mišicah. 
Da bi preprečili razvoj kontraktur se priporoča kombinacija aktivne vadbe in raztegovanja 
kontraktur ter opremo pacienta z ortozami. Če bolniki lahko hodijo, je stoja (če se menjava 
s hojo) najboljša za preprečevanje inaktivnostne usahlosti mišic in kontraktur (Fowler, 
1982). 
Namen opreme pacienta z ortozami za spodnje ude je izboljšanje funkcije in stabilnosti v 
sklepih. Pri proksimalni mišični šibkosti spodnjih udov so potrebne dolge ortoze za 
spodnje ude ali ortoze za koleno, gleženj in stopalo zaradi oslabelosti ekstenzornih mišic 
kolka in kolena in tudi plantarnih in dorzalnih flektornih mišic stopala. Lahko se uporabijo 
tudi kratke ortoze za spodnje ude ali ortoze za gleženj in stopalo. Te morajo biti izdelane 
individualno iz lahkih materialov (Zupan, 2010). 
1.5.3 Dihalna obravnava 
Veliko število akutnih in kroničnih obolenj, dednih ali pridobljenih, lahko v končni fazi 
vpliva na mišično funkcijo. Eden najpogostejših vzrokov smrti med bolniki z ŽMO je 
dihalna nezmogljivost oz. odpoved. Dihalna odpoved je lahko prisotna akutno kot 
posledica pljučnice ali pa se razvija počasi kot posledica progresivne mišične okvare. 
Zadihanost je zgodnji znak progresivne bolezni. Običajno se bolnikom prostornina pljuč 
(velikost pljuč) in vitalna kapaciteta zmanjšata, kar je tesno povezano s stopnjo mišične 
okvare. Čeprav se pljučna rast pojavi v zgodnjih letih življenja, se padec vitalne kapacitete 
čez čas pokaže kot bolezen, ki s starostjo izrazito napreduje (Gozal, 2000).  
Respiratorne težave so pogost vzrok obolevnosti in smrtnosti pri bolnikih s SMA tip I in II. 
Pri tipu III so te težave manj pogoste. K smrtnosti zaradi težav z dihanjem prispevajo tudi 
motnje požiranja in gastroezofagealni refluks. Zaradi ponavljajočih se okužb, nočne 
hipoventilacije in nočnega pomanjkanja kisika ter povišanih vrednosti ogljikovega 
dioksida se čez dan razvije kronična dihalna odpoved. Zaradi motenj dihanja med spanjem 
je smiselna podpora dihanju preko noči. Obolelemu pri neučinkovitem izkašljevanju 
nudimo asistirano izkašljevanje ali asistenco kašlja. Tudi čiščenje dihalnih poti je zelo 
pomembno pri akutni in tudi pri kronični obravnavi pacientov s SMA (Zupan, 2010). 
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Najpogostejše dihalne težave, povezane s SMA so (Grohmann et al., 2003):  
 šibek kašelj in slabo čiščenje spodnjih dihal,  
 oslabljeno dihanje med spanjem, 
 nezadostna razvitost prsnega koša in pljuč, 
 ponavljajoče se okužbe dihal, ki stopnjujejo oslabljenost dihalnih mišic. 
Zaradi napredujoče šibkosti dihalnih mišic postane kašelj še bolj neučinkovit. Bolniki se 
težko izkašljajo, še posebej v času okužbe dihal. Šibkost mišic ust in žrela ter slabše 
zapiranje glotisa zaradi bulbarne paralize to težavo samo še povečujeta (Suarez et al., 
2002). 
Za odstranjevanje dihalnih izločkov v respiratorni fizioterapiji obstajajo različne metode, 
kot so pretrkavanje, drenažni položaji, asistirano izkašljevanje z abdominalnim sunkom ali 
kompresijo rebrnega loka (Zupan, 2010). Za ročno asistirano izkašljevanje sta potrebna 
dobro sodelovanje bolnika ter dobra koordinacija in usklajenost med terapevtom in 
bolnikom. V času okužbe dihal, ko je potrebno pogosto izvajati izkašljevanje, je sam 
proces izkašljevanja za terapevta in družino bolnika zelo stresen in utrujajoč. V teh 
primerih se priporoča mehanska in-eksuflacija, ki je veliko bolj primerna in enostavna 
(Vianello et al., 2005). Seveda pa je uspešnost asistiranega izkašljevanja odvisna od 
stopnje prizadetosti dihalnih in bulbarnih mišic (Ioos et al., 2004)  
Zmanjšana sposobnost bolnika pri čiščenju izločkov in sluzi iz dihalnih poti lahko povzroči 
nevarnost za pojav hipoksemije, še posebej v času akutnih bolezni in pri ponavljajočih se 
okužbah. Priporočajo, da se pogosto nadzoruje oksimetrija pri bolnikih s povečano 
količino sluzi med akutinimi obolenji ter temu primerno uporabljanje naprave za 
prezračevanje dihalnega sistema (Zupan, 2010). Glede uporabe neinvazivnega 
prezračevanja pri SMA bolnikih je Oskoui s sodelavci pregledal vpis bolnikov v 
Mednarodni register SMA in ugotovil, da se je znatno povečala življenjska doba za otroke 
rojene od 1995 do 2006 v primerjavi z otroci, rojenimi med letom 1980 in 1994. Rezultati 
so pokazali, da je povprečna 70 % umrljivost padla na 49,9 % zaradi povečane uporabe 
neinvazivnega in invazivnega predihavanja ter uporabe in-eksuflatorja za pomoč pri 
izkašljevanju. Tudi hranjenje pacienta preko gastrostome je pripomoglo k zmanjšanju 
težav na področju hranjenja in respiratornega sistema (Oskoui et al., 2007). 
 16 
1.5.4 Prehranjevanje, požiranje in gastrointestinalna disfunkcija  
Za optimalno prehranjevalno oskrbo se vsakih tri do šest mesecev priporoča pregled pri 
nutricionistu/dietetiku. Težave z žvečenjem in utrujenostjo pri jedi so pogoste pri SMA 
sedečih bolnikih (Chen et al., 2012).  
Za vse paciente SMA so redne ocene o rasti pomemben del informacij za profesionalnega 
nutricionista, ki sodeluje pri ustrezni prehranjevalni dieti, spremlja ne samo težo pacienta, 
ampak tudi tekočine, vnos mikroelementov in makroelementov, še posebej vnos kalcija in 
vitamina D za zdravje kosti (Khatri et al., 2008).  
Pri vseh tipih SMA bolezni se je potrebno vprašati in dokumentirati podrobnosti glede 
gastrointestinalnih simptomov, kot so na primer: prisotnost gastroezofagealnega refluksa, 
zaprtja, zakasnjeno praznjenje želodca in bruhanje. V zadnjih nekaj letih se je povečalo 
število dokazov o presnovnih pomanjkljivostih in nepravilnostih pacientov s SMA, kot na 
primer: metabolna acidoza, nenormalna presnova maščobnih kislin, hiperlipidemija, 
hiperglikemija in hipoglikemija. Spremembe se pojavljajo tudi pri nenormalni vrednosti 
glukoze in razlike v trebušni slinavki (Tein et al., 1995).  
Varno požiranje hrane je eden najbolj pomembnih vidikov, ki jih je pri pacientu s SMA 
treba upoštevati. Rezultat bulbarne disfunkcije so pljučne okužbe in aspiracija. Kmalu po 
diagnozi se opravi začetni test z namenom, da se odkrije zgodnje znake težav s hranjenjem. 
Pri bolnikih s SMA, starih eno leto z omejeno možnostjo hranjenja, pogosto odkrijejo 
kontrakture žvečnih mišic. To je velik omejevalni dejavnik za paciente s SMA, ki ga lahko 
zdravijo z zdravilom nusinersen, ki je dokazano učinkovit. Optimalno prehransko vodenje 
vključuje ocenjevanje teže, višine in dietne analize. Zaradi šibkosti mišic, ki sodelujejo pri 
prehranjevanju, disfagije in respiratornih težav se pojavijo problemi z zmanjšanim vnosom 
kalorij in tveganjem za podhranjenost. Pospešeno dihanje lahko poveča porabo energije in 
kalorično še dodatno poveča tveganje za podhranjenost. Cevke za hranjenje se pogosto 
uporabljajo za dodatno prehranjevanje. Kirurška priporočila so odvisna od posamezne 
situacije (Davis et al., 2014).  
Vrednotenje hrane se ravno tako priporoča pri možnih spremembah jedilnika, da bi se 
bolniki varneje in učinkoviteje prehranjevali. Ukrepi glede teže in velikosti v povezavi s 
spodbujanjem telesne sestave so priporočljivi za spodbujanje primerne rasti. Ovrednotenje 
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debelosti in nenormalen metabolizem glukoze se priporoča za bolnike s prekomerno težo 
(Sproule et al., 2009). 
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2 NAMEN 
Namen diplomskega dela je predstaviti spinalno mišično atrofijo kot redko živčno mišično 
bolezen, ki se pojavlja tudi v Sloveniji, opisati težave na področju funkcioniranja, s 
katerimi se srečujejo pacienti s SMA tip II, ter predstaviti poklic ortotika in protetika in 
njegovo vlogo pri izbiri pripomočkov za pacienta s SMA tip II. 
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3 METODE DELA 
S pregledom literature smo pridobili podatke za opis bolezni. Poiskali smo članke, knjige 
in zbornike, ki so napisani v slovenskem ali angleškem jeziku brez omejitve časa objave. 
Pregledali smo podatkovne baze Google učenjak, Cobiss, MEDLINE, PubMed. 
Uporabili smo ključne besede: spinalna mišična atrofija, atrofija mišic, živčno-mišične 
bolezni, mišična obolenja. Pri iskanju angleške literature smo uporabili ključne besede: 
spinal muscular atrophy, muscular atrophy, neuromuscular diseases, muscular diseases.  
Za predstavitev pacienta in njegovih potreb smo pregledali zdravstveno dokumentacijo, 
opravili pogovor s starši ter uporabili lastne izkušnje. Rezultate smo predstavili s pomočjo 
ocene po Mednarodni klasifikaciji funkcioniranja, zmanjšane zmožnosti in zdravja, na 
kratko MKF (Svetovna zdravstvena organizacija, 2008). 
MKF je večnamenska klasifikacija človekovega funkcioniranja in zmanjšane zmožnosti. Je 
široko uporabna klasifikacija in daje temelje za razumevanje različnih dejavnikov, ki 
vplivajo na zdravje in z zdravjem povezana stanja. Glavni namen MKF je zagotoviti 
enoten in standarden jezik in okvir za opisovanje zdravja in z zdravjem povezanih stanj. 
Opredeljuje prvine zdravja in z zdravjem povezane prvine blaginje. MKF ni model, ki bi 
ponazarjal »proces« funkcioniranja in zmanjšane zmožnosti. Lahko pa jo uporabimo za 
opis tega procesa, saj nam omogoča, da ugotavljamo, kako se prekrivajo različni razdelki 
in področja (Pihlar, 2008).  
MKF uporablja črkovno-številčni sistem, v katerem črke označujejo razdelke klasifikacije: 
b pomeni telesne funkcije, s so telesne zgradbe, d je dejavnost (aktivnost) in sodelovanje 
ter e so okoljski dejavniki. Črkam sledi številska koda, ki se začne s številko poglavja (ena 
številka). Tej sledi druga raven (dve številki) ter tretja in četrta raven (vsaka s po eno 
številko). Stanje posameznika lahko opišemo z več kodami na vsaki ravni. Te so lahko 
neodvisne ali med seboj povezane. Kode so popolne le z opisovalci, ki označujejo stopnjo 
okvare, omejitev dejavnosti ali sodelovanja ter ovire. Opisovalci so kodirani z eno, dvema 
ali z več številkami, ki sledijo piki (ločevalcu). Vsaka koda mora imeti vse za razdelek 
potrebne opisovalce. Brez opisovalcev so kode brez pomena (Inštitut za rehabilitacijo RS, 
2006).  
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Pregledali smo celotno lestvico na področju ocenjevanja dejavnosti in sodelovanja ter 
skušali ugotoviti, na katerih področjih ima naš pacient težave in na katerih od teh področij 
lahko kot ortotik in protetik delujemo in pomagamo. Ocena 1 predstavlja oceno staršev, 
medtem ko ocena 2 predstavlja oceno asistenta. Ocene so podane v razponu od 0 – 3 (0-
okvara ne obstaja, je zanemarljiva, 1-majhna okvara (lahka, blaga), 2-velika okvara (resna, 
težka, huda), 3-popolna okvara). Kjer ocene ni, podatka ni bilo na voljo. 
Ortotik in protetik je zdravstveni delavec in kot enakopravni član zdravstvenega tima 
sodeluje pri odločitvah glede predpisa, uporabe in namestitve ortopedskega pripomočka. 
Kljub dvojnemu nazivu gre za eno osebo, ki rada dela z ljudmi, pomaga bolnim, ostarelim 
in poškodovanim. Mora znati zdravstveno razmišljati in inženirsko pristopiti k reševanju 
problemov. Pri svojem delu povezuje medicinsko-tehnično znanje in ga zna uporabiti v 
preventivi in v praksi, še posebej pri sami izdelavi in nameščanju ortopedskih 
pripomočkov (Lampe, Divjak, 2008).  
Ortotik in protetik pacientom z živčno-mišičnimi in mišično-skeletnimi boleznimi 
zagotavlja oskrbo z oblikovanjem, izdelovanjem in opremljanjem ortoz ali po meri 
narejenim ortozami. S tem posledično prispeva k zmanjšanju funkcionalnih omejitev in 
invalidnosti pacientov. Sodeluje tudi pri izbiri medicinskih pripomočkov, pri raznih 
prilagoditvah doma, v šoli ali v avtomobilu in pri izbiri podporne tehnologije, s katero se 
srečujemo v vsakdanjem življenju (Lusardi, Nielsen, 2007). 
Glavna vloga ortotika in protetika pri pacientu s SMA tip II je oprema z ustreznimi 
medicinskimi pripomočki in podporno tehnologijo za lažje funkcioniranje v vsakdanjem 
življenju. Zaradi različnih zdravstvenih težav in okvar pacienta na številnih področjih je 
delo tega poklica vse prej kot lahka naloga, zato je potrebna multidisciplinarna timska 
obravnava. 
Pri iskanju področij, pri katerih ortotik in protetik lahko pomaga pri opremi našega 
pacienta s SMA tip II, smo ponovno uporabili MKF z ocenami staršev in asistenta. Na 
področjih, ki jih ortotik in protetik pokriva in so imele ocene 0-3, smo iskali ustrezne 
rešitve s področja ortotike in protetike. 
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4 REZULTATI 
V diplomskem delu smo si postavili dve ključni raziskovalni vprašanji:  
 S kakšnimi težavami pri funkcioniranju se srečuje pacient s spinalno mišično 
atrofijo tip II? 
 Kako lahko ortotik in protetik sodeluje pri opremljanju pacienta s spinalno mišično 
atrofijo tip II z ustreznimi medicinskimi pripomočki in podporno tehnologijo?  
Rezultati so predstavljeni v treh delih.  
4.1 Opis primera  
Deček je bil star 14 let in je obiskoval deveti razred devetletne osnovne šole. Imel je 
spinalno mišično atrofijo tip II. 
Sama nosečnost je potekala brez kakršnih koli zapletov in pomisleka, da bi se lahko rodil 
otrok invalid. Ko je bil otrok star približno eno leto, je bilo pričakovati prve korake, a jih ni 
uspel narediti. Preprosto se je kar sesedel na tla. Težave so se pojavile tudi pri zadrževanju 
glave v določenem položaju. Ker so se težave ponavljale, se je družina odločila, da otroka 
odpeljejo na Pediatrično kliniko Ljubljana. Od tam so bili kasneje napoteni še na Inštitut za 
rehabilitacijo in v Izolo v Dom Dva topola, kjer izvajajo rehabilitacijo za bolnike z 
mišičnimi in živčno-mišičnimi boleznimi. Otroku so med obravnavami postavili diagnozo 
spinalna mišična atrofija tip II. 
Že od prvega razreda se deček šola po programu redne osnovne šole. Na začetku je pouk 
potekal v spodnji etaži šole, zato v šoli glede premikanja ni potreboval prilagoditev. Ko je 
začel obiskovati 5. razred, so šolo popolnoma prilagodili njegovim potrebam. Zgradili so 
dvigalo, s čimer je imel dostop do vseh učilnic v šoli. Omogočili so mu tudi razne blazine 
za počitek, prilagojen toaletni prostor in drugo. 
Učni program je bil prilagojen njegovim potrebam oz. so se sproti prilagajali različnim 
zahtevam. Fantu je v času šole pripadal tudi asistent. V času osnovne šole je zamenjal kar 
nekaj asistentov. Zaradi njegovih težav z dihanjem in izkašljevanjem je moral večkrat 
zapustiti pouk in se izkašljati. Sam se ni mogel izkašljati. To nalogo je opravljal asistent. Z 
rahlim pritiskom dlani na rebrni lok se je fant lahko izkašljal in izpljunil sluz, ki je ni 
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mogel požreti zaradi oslabljenih mišic žrela in požiralnika. Včasih je bilo samo 
izkašljevanje zelo naporno in je trajalo tudi do 15 minut brez premora. Oteženo je bilo tudi 
prehranjevanje, zato v šoli malice ni jedel, saj se mu je pri večjih kosih hrana zaletavala in 
bi se lahko zaradi zapore dihalne poti zadušil. Hrano mu je bilo potrebno zmleti in 
vbrizgati preko gastrostome v želodec. Kljub temu je zelo slabo pridobival telesno težo. S 
pitjem tekočin teh težav ni bilo, je pa pri tem potreboval pomoč. Tekočino je bilo potrebno 
naliti v ustrezen kozarec in mu kozarec pridržati. 
Razvila se je huda skolioza s spremenjenim prsnim košem. Od vsega začetka je uporabljal 
ortozo za hrbtenico. Na vozičku je tudi potreboval individualno izdelan naslon za sedež. 
Čez noč je bil priključen na ventilator, ki mu je pomagal pri dihanju in le tako je pridobil 
zadostno količino kisika. Uporabljal je tudi insuflator-eksuflator za predihavanje pljuč. 
Pogosto je preboleval okužbe dihal. V času bolezni sta ga morali mati ali njegova sestra 
izkašljevati in aspirirati vsakih 5 do 10 minut, včasih tudi cele noči do prihoda asistenta ob 
7. uri zjutraj. V takih primerih je ostal doma tudi po 10 dni in več. Asistent je v šoli 
prekopiral predelano snov, ki jo je zamudil in jo nato s fantom predelal. 
Zdravstvena zavarovalnica je omogočila nabavo ustreznega invalidskega vozička, blazine 
za sedež, ortoze za hrbtenico ter ventilator, aspirator in pulzni oksimeter. Na začetku je 
dobil tudi terapevtsko blazino, terapevtsko žogo, korekcijske ortoze za spodnje ude, stolček 
za motorično prizadete otroke in stojko. Pri prilagoditvi avtomobila so se starši znašli in 
kupili enoprostorec ter po naročilu pridobili klančine za invalidski voziček, ki so jih morali 
prav tako plačati sami. Potrebno je bilo tudi prilagajanje domačega okolja, ki je prav tako 
zahtevalo vlaganje lastnih sredstev. 
Družina je počitnice preživljala v Izoli, natančneje v Domu Dva topola, ki je popolnoma 
prilagojen za potrebe gibalno oviranih oseb. Prilagojena sta tudi sama plaža in dostop v 
morje z vozičkom. Tam je imel v sklopu programa obnovitvene rehabilitacije vsak dan 
fizioterapijo. Na razpolago je imel tudi druge terapije, ki pa se jih ni udeleževal.  
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4.2 Ocena po Mednarodni klasifikaciji funkcioniranja, zmanjšane 
zmožnosti in zdravja 
Rezultati v tabeli so ocenjeni z dvema ocenama. Ocena 1 predstavlja oceno staršev, ocena 
2 pa predstavlja oceno asistenta (mojo lastno oceno). Ocene so podane v razponu od 0 – 3 
(0 – okvara ne obstaja, je zanemarljiva, 1 – majhna okvara (lahka, blaga), 2 – velika okvara 
(resna, težka, huda), 3 – popolna okvara). Kjer ocene ni, podatka ni bilo na voljo. 
Rezultati so podani v tabeli 1. 
Tabela 1: Ocena primera pacienta po MKF 
              
ocena 
1 
ocena 
2 
DEJAVNOSTI IN SODELOVANJE  
1. poglavje - Učenje in uporaba znanja  
Namensko doživljanje s čutili (d110-d129)                           
d110 Gledanje          0 0 
d115 Poslušanje  
   
  1 1 
d120 Drugo namensko uporabljanje čutil      0 0 
d129 namenska zaznavanja, drugo opredeljeno in neopredeljeno 0 0 
  
        Osnovno učenje (d130-d159)  
d130 Posnemanje         0 0 
d135 Vaja z ponavljanjem        1 1 
d140 Učenje branja          0 0 
d145 Učenje pisanja  
    
2 2 
d150 Učenje računanja          0 0 
d155 Pridobivanje veščin        1 2 
d159 Osnovno učenje, drugo opredeljeno in neopredeljeno      
         Uporaba znanja (d160-d179)  
d160 Osredotočanje pozornosti        1 1 
d163 Razmišljanje  
    
0 0 
d166 Branje            0 0 
d170 Pisanje  
     
2 2 
d172 Računanje          0 0 
d175 Reševanje problemov 
   
0 0 
d177 Sprejemanje odločitev        0 0 
d179 Uporaba znanja, drugo opredeljeno in neopredeljeno  0 0 
d198 Učenje in uporaba znanja, drugo opredljeno   0 0 
d199 Učenje in uporaba znanja, neopredeljeno    0 0 
se nadaljuje 
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nadaljevanje 
2. poglavje - Splošna opravila in zahteve  
d210 Opravljanje posameznih opravil     2   
d220 opravljanje več opravil  
   
2   
d230 Opravljanje vsakodnevne rutine      2   
d240 Obvladovanje stresa in drugih psiholoških zahtev  1   
         3. poglavje - Sporazumevanje  
Sporazumevanje - sorejemanje (d310-d329)  
d310 Sporazumevanje - sprejemanje - govorjena sporočila  0 0 
d315 Sporazumevanje - sprejemanje - negovorjena sporočila 0 0 
d320 Sporazumevanje - sprejemanje - uradni znakovni jezik  0 0 
d325 Sporazumevanje - sprejemanje - pisna sporočila    0 0 
         Sporazumevanje - tvorjenje sporočil (d330-d349) 
d330 Govorjenje          2 2 
d335 Negovorno sporočanje        1 1 
d340 Sporočanje v uradnem znakovnem jeziku    2 2 
d345 Pisno sporočanje          1 1 
         Pogovor in uporaba pripomočkov in tehnik za sporazumevanje (d350-d369) 
d350 Pogovor  
     
    
d355 Razprava              
d360 Uporaba pripomočkov in tehnik za sporazumevanje      
d369 Pogovor in uporaba pripomočkov in tehnik za        
  sporazumevanje, drugo opredeljeno in neopredeljeno     
         4. poglavje - Gibanje  
Spreminjanje in vzdrževanje telesnega položaja (d410-429) 
d410 Spreminjanje osnovnega telesnega položaja 
 
2 2 
d415 Vzdrževanje telesnega položaja      2 2 
d420 Premeščanje samega sebe        2 2 
         Prenašanje, premikanje in ravnanje s predmeti (d430-d449) 
d430 Dvigovanje in prenašanje predmetov      2 2 
d435 Premikanje predmetov s spodnjimi udi      2 2 
d440 Fina ročna motorika        1 2 
d445 Uporaba rok in lakti        1 2 
se nadaljuje 
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nadaljevanje 
Hoja in premikanje (d450-d469) 
d450 Hoja           3 3 
d455 Premikanje  
    
2 3 
d460 Premikanje na različnih lokacijah     2 2 
d465 Premikanje z uporabo opreme      1 1 
         Premikanje s prevoznimi sredstvi (d470-d489)  
d470 Uporaba prevoznih sredstev        3 3 
d775 Vožnja            3 3 
d480 Jahanje transportnih živali        3 3 
         5. poglavje - Skrb zase (d510-d599) 
d510 Umivanje telesa         3 3 
d520 Skrb za telesne dele        3 3 
d530 Opravljanje toalete        3 3 
d540 Oblačenje 
    
3 3 
d550 Hranjenje          3 3 
d560 Pitje           3 3 
d570 Skrb za lastno zdravje        3 3 
         6. poglavje - Življenje doma  
Zagotavljanje osnovnih potreb (d610-d629) 
d610 Zagotavljanje bivališča        3 3 
d620 Zagotavljanje dobrin in storitev     3 3 
         Gospodinjska opravila (d630-d649) 
d630 Pripravljanje obrokov       3 3 
d640 Pospravljanje         3 3 
d649 Gospodinjska opravila, drugo opredeljeno in neopredeljeno  3 3 
         Skrb za dom in pomoč drugim (d650-d669) 
d650 Skrb za dom          3 3 
d660 Pomoč drugim  
   
  1 2 
d669 Skrb za dom in pomoč drugim, drugo oprede. in neoprede.  1 2 
d698  Življenje doma, drugo opredeljeno      1 2 
d699 Življenje doma, neopredeljeno      1 2 
se nadaljuje 
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nadaljevanje 
7. poglavje - Medosebni stiki in odnosi (d710-d729) 
d710 Osnovni medosebni stiki 
   
1 1 
d720 Kompleksni medosebni stiki        2 2 
d729 Splošni medosebni stiki, drugo oprede. in neoprede.  1 2 
         Posebni medosebni odnosi(d730-d779) 
d730 Odnosi z neznanci          2 2 
d740 Uradni odnosi          2 2 
d750 Neuradni odnosi          1 1 
d760 Družinski odnosi         0 1 
d770 Intimna razmerja          2 2 
         8. poglavje - Glavna življenska področja  
Izobraževanje (d-810-d839) 
d810 Neformalno izobraževanje  
   
1 1 
d815 Predšolsko izobraževanje        1 1 
d820 Šolsko izobraževanje 
   
1 1 
d825 Poklicno usposablanje       2 3 
d830 Visokošolsko izobraževanje        2 3 
         Delo in zaposlitev (d840-d859)  
d840 Pripravništvo         2 2 
d845 Pridobitev, ohranjanje in zaključevanje zaposlitve  2 2 
d850 Plačana zaposlitev        2 2 
d855 Neplačano delo            2 2 
         Ekonomsko življenje (d860-d879)  
d860 Osnovni ekonomski posli        2 2 
d865 Kompleksni ekonomski posli        2 2 
d870 
Ekonomska 
samozadostnost            2 2 
         9. poglavje - Življenje v skupnosti, družbi in državi (d910-d999) 
d910 Življenje v skupnosti        1 2 
d920 Rekreacija in prosti čas        2 2 
d930 Vera in duhovnost          0 0 
d940 Človekove pravice          0 0 
d950 Politično življenje in džavljanstvo      0 0 
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4.3 Vloga ortotika in protetika 
Tabela 2: Vloga ortotika in protetika pri reševanju težav na področju funkcioniranja 
pacienta 
V tabeli 2, je področje d350-d369 – uporaba pripomočkov in tehnik za sporazumevanje je 
ostalo prazno oz. neocenjeno, ker jih predstavljeni pacient SMA tip II ni uporabljal.  
Težave na področju funkcioniranja Rešitve ortotika in protetika 
d166 Branje 
 
Izdelava primeža za postavitev knjige ali zvezka 
v določen položaj. 
d170 Pisanje  Preureditev pisala za lažje držanje in boljši 
oprijem. 
d330 Govorjenje Izdelava pripomočka za glasnejši govor. 
d345 Pisno sporočanje Individualno prilagojena tipkovnica in miška za 
računalnik.  
d410 Spreminjanje osnovnega 
telesnega položaja 
Izbira primerne sedežne enote in tipa 
invalidskega vozička. 
d415 Vzdrževanje telesnega 
položaja 
Izdelava primerne sedežne enote in pravilna 
izbira pripomočkov za vzdrževanje položaja na 
vozičku (pasovi, zagozde, telesne opore, naslon 
za glavo). 
d430 Dvigovanje in prenašanje 
predmetov 
Izdelava pripomočka za olajšano prenašanje 
predmetov. 
d455 Premikanje Pravilna izbira invalidskega vozička in 
svetovanje v povezavi s tem, stropno dvigalo itd. 
d470 Uporaba prevoznih sredstev  Prilagoditve vozila (klančine, pasovi), prostor v 
avtomobilu. 
d510 Umivanje telesa Kopalni stol, preurejen kopalni prostor, možnost 
dostopa z vozičkom. 
d520 Skrb za telesne dele (zobje) Prilagojena zobna ščetka. 
d530 Opravljanje toalete  Prilagojen toaletni prostor, stol, držala. 
d550 Hranjenje  Prilagojen jedilni pribor za boljši in lažji oprijem, 
prilagojena mizica. 
d560 Pitje Pripomoček za lažje pitje tekočine. 
d571 Skrb za lastno varnost Razni senzorji v hiši, na vozičku, stikala za nujno 
pomoč.  
d698 Življenje doma  Prilagoditve na domu: klančine, stropno dvigalo, 
elektronski sistemi za odpiranje in zapiranje vrat, 
sistemi za dviganje in spuščanje okenskih rolet, 
stopniščne ploščadi, prenosne klančine itd. 
d820 Šolsko izobraževanje Prilagojen prenosni računalnik, prilagojena 
mizica za risanje, pisanje ali uporabo računalnika, 
klančine, dvigala.  
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5 RAZPRAVA 
Spinalna mišična atrofija je redka živčno mišična bolezen, ki se pojavlja tudi v Sloveniji. 
Ker je relativno redko stanje, so raziskave o njej in njeni razširjenosti izziv. Kljub velikim 
številom zadetkov je dostopne in uporabne literature za ortotika in protetika malo. 
Večinoma gre za strokovne članke, ki ne spadajo na področje ortotike in protetike ampak 
na področje genetike SMA. Po temeljitem ročnem pregledu je ustrezalo nekaj več kot 20 
člankov, ki smo jih uporabili za opis bolezni. Večinoma so članki preglednega tipa, torej 
članki, ki temeljijo na starih raziskavah. Bibliografije je zelo malo in je za ortotika in 
protetika kar dobro uporabna.  
Predstavljeni primer je eden tipičnih primerov pacientov s SMA tip II. Njegove težave so 
reprezentativne za naše okolje. Pacient je imel težav na 62 področjih dejavnosti in 
sodelovanja, ki so se odražali tudi v kakovosti njegovega življenja. Nekatere od teh težav 
se je dalo premostiti s podporno tehnologijo in medicinskimi pripomočki, nekatere pa so 
lahko premagali le pomočniki. MKF je kot orodje primerno tudi za ocenjevanje tovrstnih 
potreb. Zahteva nekaj časa, vendar je taka ocena celovita.  
Podporna tehnologija je definirana kot izdelek, instrument, oprema ali tehnični sistem, ki 
ga oseba z zmanjšanimi zmožnostmi uporablja in je posebej izdelan ali splošno dostopen 
ter preprečuje, nadomešča, nadzira, olajšuje ali nevtralizira zmanjšano 
zmožnost/invalidnost (Scherer, Cushman, 2001).  
Pravico in financiranje podporne tehnologije določajo Zakon o zdravstvenem varstvu in 
zdravstvenem zavarovanju in Pravila obveznega zdravstvenega zavarovanja, ki sta 
naravnana zgolj na potrebe posameznika, ki so posledica spremenjenega zdravstvenega 
stanja oz. bolezni. Vpliv podporne tehnologije na kakovost življenja posameznika in na 
enakovredno vključevanje v aktivnost, ki so zanj smiselne, je stvar vsakega posameznika 
oz. njegovih finančnih zmožnosti (Ocepek et al., 2012). 
Izkazalo se je, da je oprema z medicinskimi pripomočki relativno dobro pokrita s pomočjo 
zdravstvene zavarovalnice (ZZZS - Zavod za zdravstveno zavarovanje Slovenije, 2018). 
Pri tem se je potrebno zavedati, da ZZZS zavarovancem zagotavlja medicinske 
pripomočke, potrebne za zdravljenje, medicinsko rehabilitacijo in zdravstveno nego 
(Pravila obveznega zdravstvenega zavarovanja, 64. člen). Izdajanje medicinskih 
pripomočkov (MP) je v Sloveniji urejeno z Zakonom o zdravstvenem varstvu in 
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zdravstvenem zavarovanju (ZZVZZ - Zakon o zdravstvenem varstvu in zdravstvenem 
zavarovanju). 
Medicinski pripomočki, ki jih je naš pacient lahko dobil v breme ZZZS, so: invalidski 
voziček, stolček za otroka, ventilator z ustreznimi dodatki, insuflator-eksuflator, negovalna 
postelja (navadna, ne električna), blazina za posteljo, blazina za sedež, terapevtske blazine 
in valji do 15. leta starosti, sobno dvigalo ali kopalniško dvigalo, toaletni stol, ortoze. 
Možno je torej opremljanje z ustreznimi ortozami, ki so serijsko izdelane, polizdelki ali 
narejene individualno za vsakega posameznika. Serijsko izdelane ortoze, ki jih po pravilih 
(ZZZS) zavarovanci lahko dobijo v nekaterih specializiranih prodajalnah in lekarnah, 
morajo biti pravilno izbrane in prilagojene. 
Za ustrezno namestitev ortoze je treba poznati anatomijo in materiale. Treba je tudi vedeti, 
kakšen je namen uporabe ortoze in kakšna je njena funkcija. Vsa ta znanja si v času šolanja 
na Zdravstveni fakulteti pridobijo diplomirani ortotiki in protetiki, ki so le redko zaposleni 
v specializiranih prodajalnah in lekarnah.  
Ogromno poslovalnic z medicinskimi pripomočki v Sloveniji posluje na pomanjkljiv in 
neprofesionalen način. Ker Zakon o zdravstveni dejavnosti delodajalcev (ZZDej) ne 
obvezuje, da bi morali zaposliti diplomiranega inženirja ortotike in protetike, jih večinoma 
tudi ne zaposlujejo. Ortoze izdajajo farmacevti, zdravstveni tehniki in drugi, ki nimajo 
strokovnega znanja s področja biomehanike, ortotike in protetike, ter medicinskih 
pripomočkov. Vse navedeno lahko škodi predvsem pacientu, ki ne dobi funkcionalnega 
pripomočka in ima zato posledično še vedno težave na področju gibanja ali opravljanja 
dnevnih aktivnosti (Horvat et al., 2012).  
Največ težav predstavlja urejanje domačega okolja. Tovrstne prilagoditve so v celoti breme 
družine oziroma posameznika. Pripomočki, ki jih pacienti lahko dobijo v breme ZZZS, so 
zgolj osnovni in velikokrat neuporabni. Za premeščanje pacientov s tako hudimi 
zmanjšanimi zmožnostmi je najprimernejše stropno dvigalo za lažje premeščanje bolnika. 
S takim dvigalom lahko pokrijemo potrebe po premeščanju v voziček in iz njega v posteljo 
in v kopalnici. Alternativa sta sobno dvigalo in kopalniško dvigalo. Ti dve dvigali lahko 
dobi v breme ZZZS, vendar hkrati le enega. Torej morajo pacienti dobro premisliti, kateri 
jim pride bolj prav.  
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Težava nastane tudi pri negovalni postelji. V breme ZZZS je možno dobiti le posteljo z 
mehanskim nastavljanjem. Na voljo so postelje z električnim nastavljanjem višine in 
naklonov, ki bi našemu pacientu prišle prav, saj bi bil lahko tudi samostojen. Za te dodatne 
funkcije bi moral posteljo nabaviti sam. Velike težave predstavljajo kopanje in/ali tuširanje 
ter opravljanje velike in male potrebe. Zaradi telesnih deformacij našega pacienta ni bilo 
možno nameščati v ustrezne položaje na pripomočkih, ki jih v te namene omogoča ZZZS. 
Prilagojeni nekajkrat presegajo ceno, zato so popolnoma v breme družine. Zaradi uporabe 
invalidskega vozička so potrebni tudi prilagojeni stanovanjski prostori s klančinami in 
dvigali za lažjo vožnjo z vozičkom. 
Problem pacientove samostojnosti na domu se lahko rešuje z uporabo elektronske 
podporne tehnologije, ki je priporočena glede na zdravstveno stanje pacienta s strani 
rehabilitacijskega teama, katerega član je tudi ortotik in protetik. A ta elektronska 
podporna tehnologija je v celoti breme družine oziroma posameznika (Ocepek et al., 
2012). 
Od leta 2014 je po Zakonu o izenačevanju možnosti invalidov 22. b člen – sredstva za 
prilagoditev vozila (ZIMI) možna tudi oprema s prilagojenim avtomobilom. V našem 
primeru bi to pomenilo, da bi starša dobila povrnjenih najmanj 85 % vrednosti potrebnih 
prilagoditev: klančine za natovarjanje vozička, vpenjalne letve ter prilagajanje varnostnih 
pasov. Še vedno bi jim ostal strošek nabave ustreznega kombiniranega vozila. Če bi se 
pacient kasneje odločil in želel voziti avtomobil samostojno, bi prav tako prejel povrnjene 
stroške prilagoditev, avto pa moral nabaviti sam. Pri tem bi naletel na veliko težavo, saj v 
Sloveniji ni avtošole, ki bi imela ustrezno prilagojeno vozilo za učenje vožnje, zato ta 
možnost ne pride v poštev (Bošnak et al., 2007).  
Podporna tehnologija ni v pomoč samo osebam s SMA, temveč tudi sorodnikom in 
negovalnemu osebju, ki jim posredno ali neposredno nudijo pomoč. Tako lahko pacient 
samostojno upravlja bivalno okolje, samostojno uporablja tudi informacijsko-
komunikacijsko tehnologijo, kar pozitivno vpliva na njegovo samozavest, samostojno 
življenje in na kakovost njegovega življenja. Zaradi uporabe podporne tehnologije ne 
potrebuje več toliko pomoči s strani staršev in osebnega pomočnika. Znižajo se tudi 
sredstva za plačevanja osebnega pomočnika. 
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Danes si življenja več ne moremo predstavljati brez informacijsko-komunikacijske 
tehnologije. Življenja brez pametnega telefona, tablice, računalnika, itd. še posebej za 
mladega človeka skoraj več ni. Osebam, ki imajo težave s pisanjem in komunikacijo, ti 
pripomočki močno olajšajo šolanje. Hkrati olajšajo delo in zmanjšajo stroške 
spremljevalcu, ki se je do sedaj moral na lastne stroške peljati do šole in prekopirati vso 
predelano snov. 
Podporna tehnologija pa vedno ne more popolnoma zamenjati človeka. Še vedno ostajajo 
področja, na katerih lahko pomaga samo pomočnik, ki je lahko član družine ali kdo drug. Z 
letom 2019 je v uporabo prišel Zakon o osebni asistenci (ZOA), s katerim se je vsaj 
formalno pravno uredilo tudi to področje.  
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6 ZAKLJUČEK 
Z MKF lestvico smo pridobili zelo pomembne podatke in ugotovitve o tem, kakšne težave 
ima pacient s SMA tip II na področju dejavnosti in sodelovanja. Po oblikovanju težav smo 
zlahka določili rešitve, ki jih pacient potrebuje na teh področjih, in nato posledično 
področja, na katerih lahko s svojim znanjem in delom doprinesemo k ortotiki in protetiki. 
MKF lestvica je tako uporabna še posebej, ko je na voljo dovolj časa in ko potrebujemo 
celovite rešitve.  
Ortotik in protetik z uporabo MKF lestvice lažje in bolj kakovostno določa potrebe 
pacienta po medicinskih pripomočkih in podporni tehnologiji za samostojnejše 
funkcioniranje v vsakdanjem življenju, zaradi česar bi lahko postala MKF lestvica v 
prihodnje dodatno orodje v rokah diplomiranega ortotika in protetika pri rehabilitaciji 
pacientov z živčno-mišičnimi boleznimi.  
Žal se v Sloveniji še vedno ne zavedamo pomembnosti poklica ortotika in protetika. 
Medicinske pripomočke še vedno izdaja kader, ki je brez strokovnega znanja s področja 
biomehanike, ortotike in protetike in medicinskih pripomočkov. Tako povzročamo veliko 
škodo pacientom, ki bi morali biti ustrezno opremljeni. 
Izpostavila se je tudi težava pri financiranju nabave ustrezne podporne tehnologije. 
Nekatera področja so dobro pokrita. Na nekaterih področjih so se v zadnjem času pojavile 
dobre spremembe, a veliko ostaja še v breme posameznika oziroma družbe. 
  
 33 
7 LITERATURA IN DOKUMENTACIJSKI VIRI 
Arnold WD, Kassar D, Kissel JT (2014). Spinal muscular atrophy: Diagnosis and 
management in a new therapeutic era. Muscle Nerve 51(2): 157–67. 
Bach JR, Baird JS, Plosky D, Navado J, Weaver B (2002). Spinal Muscular Atrophy Type 
1: Management and Outcomes. Pediatr Pulmonol 34(1): 16–22. 
Bošnak A, Kurtiš M, Rezec B (2007). Invalidna oseba in opravljanje vozniškega izpita. 
Dostopno na: https://www.knjiznica-celje.si/raziskovalne/4200704580.pdf <11. 1. 2019>. 
Burger H, Goljar N (2013). Mednarodna klasifikacija funkcioniranja, zmanjšane zmožnosti 
in zdravja v fizikalni in rehabilitacisjki medicini. Rehabilitacija 12(1): 8–15. 
Butchbach MER (2016). Copy Number Variations in the Survival Motor Neuron Genes: 
Implications for Spinal Muscular Atrophy and Other Neurodegenerative Diseases. Front 
Mol Biosci 3(7): 1–6. 
Catteruccia M, Vuillerot C, Vaugier I et al. (2015). Orthopedic management of scoliosis by 
Garches Vrace and spinal fusion in SMA type 2 children. J Neuromuscul Dis 2(4): 453–62.  
Chen YS, Shih HH, Chen TH, Kuo CH, Jong YJ (2012). Prevalence and risk factors for 
feeding and swallowing difficulties in spinal muscular atrophy types II and III. J Pediatr 
160(3): 447–51. 
Cheung AK, Hurley B, Kerrigan R et al. (2018). Discovery of small molecule splicing 
modulators of survival motor neuron-2 (SMN2) for the treatment of Spinal Muscular 
Atrophy (SMA). J Med Chem 61(24): 11021–36. 
Dannawi Z, Altaf F, Harshavardhana NS, El Sebaie H, Noordeen H (2013). Early results of 
a remotely-operated magnetic growth rod in early-onset scoliosis. Bone Joint J 95(1): 75–
80. 
Darras BT, Jones HR, Ryan MM, De Vivo DC (2014). Neuromuscular Disorders of 
Infancy, Childhood, and Adolescence: A Clinician’s Approach. Amsterdam: Elsevier 
Science, 117–39. 
 34 
Darras BT, Markowitz JA, Monani UR, De Vivo DC (2015). Spinal Muscular Atrophies. 
Neuromuscular Disorders of Infancy, Childhood, and Adolescence (Second Edition). 
Cambridge: Academic Press, 117–145.  
Davis RH, Godshall BJ, Seffrood E et al. (2014). Nutritional practices at a glance: spinal 
muscular atrophy type I nutrition survey findings. J Child Neurol 29(11): 1467–72.  
de Groot IJ, de Witte LP (2005). Physical complaints in ageing persons with spinal 
muscular atrophy. J Rehabil Med 37(4): 258–262. 
Dubowitz V (1964). Infantile muscular atrophy: A prospective study with particular 
reference to a slowly progressive variety. Brain 87(4): 707–18.  
Figueiredo N, Kananeh SF, Siqueira HH, Figueiredo RC, Al Sebai MW (2016). The use of 
magnetically controlled growing rod device for pediatric scoliosis. Neurosciences (Riyadh) 
21 (1): 17–25. 
Finkel RS, Chiriboga CA, Vajsar J et al. (2016). Treatment of infantile-onset spinal 
muscular atrophy with nusinersen: a phase 2, open-label, dose-escalation study. Lancet 
388(10063): 3017–26. 
Fowler WM Jr (1982). Rehabilitation management of muscular dystrophy and related 
disorders: II. Comprehensive care. Arch Phys Med Rehabil 63(7): 322–8.  
Fujak A, Kopschina C, Forst R, Mueller LA, Forst J (2011). Use of orthoses and 
orthopaedic technical devices in proximal spinal muscular atrophy. Results of survey in 
194 SMA patients. Disabil Rehabil Assist Technol 6(4): 305–11.  
Fujak A, Kopschina C, Gras F, Forst R, Forst J (2010). Contractures of the upper 
extremities in spinal muscular atrophy type II. Descriptive clinical study with retrospective 
data collection. Ortop Traumatol Rehabil 12(5): 410–9. 
Fujak A, Kopschina C, Gras F, Forst R, Forst J (2011). Contractures of the lower 
extremities in spinal muscular atrophy type II. Descriptive clinical study with retrospective 
data collection. Ortop Traumatol Rehabil 13(1): 27–36. 
 35 
Gorenšek M (2002). Slaba drža in skolioza. Izbrana poglavja iz pediatrije. Ljubljana: 
Medicinska fakulteta, Univerza v Ljubljani, 100–5.  
Gorenšek M (2006). Nevromuskularne skolioze. Skolioze, edoproteze velikih sklepov. 
Ljubljana: Tiskarna Littera Picta, d.o.o., 47–53. 
Gozal D (2000). Pulmonary manifestations of neuromuscular disease with special 
reference to Duchenne muscular dystrophy and spinal muscular atrophy. Pediatr Pulmonol 
29(2): 141–50. 
Grohmann K, Varon R, Stolz P, Navarro C, Reparaz A, Teijeira S (2003). Infantile spinal 
muscular atrophy with respiratory distress type 1 (SMARD1). Clin Neuropathol 54(6): 
719–24. 
Horvat J, Burger H, Osrečki K, Erzar A, Lahovič T (2012). Izdaja serijsko izdelanih ortoz 
pacientom v lekarnah in specializiranih prodajalnah. Rehabilitacija 11(2): 41–5.  
Ioos C, Leclair-Richard D, Mrad S, Barois A, Estournet-Mathiaud B (2004). Respiratory 
Capacity Course in Patients With Infantile Spinal Muscular Atrophy. Chest 126(3): 831–7. 
Khatri IA, Chaudhry US, Seikaly MG, Browne RH, Iannaccone ST (2008). Low bone 
mineral density in spinal muscular atrophy. J Clin Neuromuscul Dis 10(1): 11–7. 
Kolb SJ, Kissel JT (2011). Spinal Muscular Atrophy. Arch Neurol 68(8): 979–84. 
La Rosa G, Oggiano L, Ruzzini L (2017). Magnetically controlled growing rods for the 
management of early-onset scoliosis: a preliminary report. J Pediatr Orthop 37(2): 79–85. 
Lampe T, Divjak M (2008). Kdo je ortotik in protetik. Naša lekarna 3(25): 52–5. Dostopno 
na: http://www.nasa-lekarna.si/clanki/clanek/kdo-je-ortotik-in-protetik/ <11. 1. 2019>. 
Lefebvre S, Clermont O, Burlet P et al. (1995). Identification and Characterization of a 
Spinal Muscular Atrophy-Determining Gene. Cell 80(1): 155–65. 
Lusardi M, Nielsen C (2007). Orthotics and Prosthetics in Rehabilitation (second edition). 
St. Louis, Missouri: Elsevier, 1–9.  
 36 
Markowitz JA, Singh P, Darras BT (2012). Spinal Muscular Atrophy: A Clinical and 
Research Update. Pediatr Neurol 46(1): 1–12.  
Mercuri E, Bertini E, Iannaccone ST (2012). Childhood spinal muscular atrophy: 
controversies and challenges. Lancet Neurol 11(5): 443–52. 
Mercuri E, Finkel RS, Montes J, et al. (2016). Patterns of disease progression in type 2 and 
3 SMA: implications for clinical trials. Neuromuscul Disord 26(2): 126–31.  
Mercuri E, Finkel RS, Muntoni F et al. (2018). Diagnosis and management of spinal 
muscular atrophy: Part 1: Recommendations for diagnosis, rehabilitation, orthopedic and 
nutritional care. Neuromuscul Disord 28(2): 103–15.  
Mesfin A, Sponseller PD, Leet AI (2012). Spinal muscular atrophy: manifestations and 
management. J Am Acad Orthop Surg 20(6): 393–401. 
Mesfin A, Sponseller PD, Leet AI (2015). Spinal muscular atrophy: manifestations and 
management. J Am Acad Orthop Surg 20(6): 393–401. 
O’Hagen JM, Glanzman AM, McDermott MP et al. (2007). An expanded version of the 
Hammersmith Functional Motor Scale for SMA II and III patients. Neuromuscul Disord 
17(9–10): 693–7. 
Ocepek J, Debeljak M, Zupan A (2012). Vpliv elektronske podporne tehnologije na 
izvedbo aktivnosti pri osebi z zelo oteženim gibanjem – prikaz primera. Rehabilitacija 
11(2): 67–72.  
Odent T, Ilharreborde B, Miladi L, et al. (2015). Fusionless surgery in early-onset 
scoliosis. Orthop Traumatol Surg Res 101(6): 281–8. 
Oskoui M, Darras BT, De Vivo DC (2017). Spinal Muscular Atrophy. Cambridge: 
Academic Press, 3–19.  
Oskoui M, Levy G, Garland CJ et al. (2007). The changing natural history of spinal 
muscular atrophy type 1. Neurology 69(20): 1931–36.  
 37 
Pihlar Z (2008). Mednarodna klasifikacija funkcioniranja in delovna terapija. 
Rehabilitacija (Ljubljana) 7(2): 58–62.  
Pravila obveznega zdravstvenega zavarovanja, Ur L RS  79/94, 73/95, 39/96, 70/96, 47/97, 
3/98, 3/98, 51/98 – odl. US, 73/98 – odl. US, 90/98, 6/99 – popr., 109/99 – odl. US, 61/00, 
64/00 – popr., 91/00 – popr., 59/02, 18/03, 30/03, 35/03 – popr., 78/03, 84/04, 44/05, 
86/06, 90/06 – popr., 64/07, 33/08, 7/09, 88/09, 30/11, 49/12, 106/12, 99/13 – ZSVarPre-C, 
25/14 – odl. US, 25/14, 85/14, 10/17 – ZČmIS in 64/18. Dostopno na: 
http://pisrs.si/Pis.web/pregledPredpisa?id=PRAV3562 <11. 1. 2019>. 
Scherer MJ, Cushman LA (2001). Measuring subjective quality of life following spinal 
cord injury: a validation study of the assistive technology device predisposition 
assessment. Disabil Rehabil 23(9): 387–93. 
Skalsky AJ, McDonald CM (2012). Prevention and Management of Limb Contractures in 
Neuromuscular Diseases. Phys Med Rehabil Clin N Am 23(3): 675–87. 
Sproule DM, Montes J, Montgomery M et al. (2009). Increased fat mass and high 
incidence of overweight despite low body mass index in patients with spinal muscular 
atrophy. Neuromuscul Disord 19(6): 391–6. 
Standardi za obravnavo spinalne mišične atrofije : vodnik za družine obolelih s spinalno 
mišično atrofijo (2016).  Ljubljana: Društvo distrofikov Slovenije. 
Suarez AA, Pessolano FA, Monteiro SG et al. (2002). Peak flow and peak cough flow in 
the evaluation of expiratory muscle weakness and bulbar impairment in patients with 
neuromuscular disease. Am J Phys Med Rehabil 81(7): 506–11.  
Svetovna zdravstvena organizacija (2018).  Mednarodna klasifikacija funkcioniranja, 
zmanjšane zmožnosti in zdravja: verzija za otroke in mladostnike. Dostopno na: 
https://apps.who.int/iris/bitstream/handle/10665/43737/9789616659383_slv.pdf?sequence
=6&isAllowed=y <9. 1. 2019>. 
Tein I, Sloane AE, Donner EJ, Lehotay DC, Millington DS, Kelley RI (1995). Fatty acid 
oxidation abnormalities in childhood-onset spinal muscular atrophy: primary or secondary 
defects. Pediatr Neurol 12(1): 21–30. 
 38 
Verhaart IEC, Robertson A, Wilson IJ et al. (2017). Prevalence, incidence and carrier 
frequency of 5q-linked spinal muscular atrophy - a literature review. Orphanet J Rare Dis 
12(1): 2–15.  
Vianello A, Corrado A, Arcaro G et al. (2005). Mechanical Insufflation, Exsufflation 
Improves Outcomes for Neuromuscular Disease Patients with Respiratory Tract Infections. 
Am J Phys Med Rehabil 84(2): 83–8.  
von Gontard A, Zerres K, Backes M et al. (2002). Intelligence and cognitive function in 
children and adolescents with spinal muscular atrophy. Neuromuscul Disord 12(2): 130–6.  
Werdnig G (1891). Zwei fruihinfantile hereditare Falle von progressive Muskelatrophie 
unter dem Bilde der Dystrophie, aber auf neurotischer Grundlage. Arch Psychiatr Neurol 
22(2): 437–81.  
Zerres K, Rudnik-Schöneborn S (1995). Natural history in proximal spinal muscular 
atrophy. Clinical analysis of 445 patients and suggestions for a modification of existing 
classifications. Arch Neurol 52(5): 518–23. 
Zerres K, Rudnik-Schöneborn S, Forrest E, Lusakowska A, Borkowska J, Hausmanowa-
Petrusewicz I (1997). A collaborative study on the natural history of childhood and 
juvenile onset proximal spinal muscular atrophy (type II and III SMA): 569 patients. J 
Neurol Sci 146(1): 67–72.  
Zidar J, Tivadar I (1983). Osnovne klinične značilnosti živčno-mišičnih bolezni. In: V. 
spominski sestanek Metode Kramarjeve: Mišične in živčno-mišične bolezni. Ljubljana: 
Društvo fizioterapevtov in delovnih terapevtov SR Slovenije, 1–25. 
ZIMI - Zakonu o izenačevanju možnosti invalidov, Ur L RS 94/10, 50/14 in 32/17. 
Dostopno na: http://pisrs.si/Pis.web/pregledPredpisa?id=ZAKO4342 <9. 1. 2019>. 
ZOA - Zakon o osebni asistenci, Ur L RS 10/2017. Dostopno na: https://www.uradni-
list.si/glasilo-uradni-list-rs/vsebina/2017-01-0460 <9. 1. 2019>. 
Zupan A (2004). Rehabilitation programs for people with neuromuscular disorders. 
Zdravniški vestnik 73(2): 47–50.  
 39 
Zupan A (2010). Rehabilitacija bolnikov z živčno-mišičnimi boleznimi. Z dokazi podprta 
rehabilitacija. 21. dnevi rehabilitacijske medicine: zbornik predavanj, Ljubljana, 26.–27. 
marec. Rehabilitacija 9(1): 128–37.  
ZZDej - Zakon o zdravstveni dejavnosti delodajalcev, Ur L RS  23/05 – uradno prečiščeno 
besedilo, 15/08 – ZPacP, 23/08, 58/08 – ZZdrS-E, 77/08 – ZDZdr, 40/12 – ZUJF, 14/13, 
88/16 – ZdZPZD, 64/17 in 1/19 – odl. US. Dostopno na: 
http://pisrs.si/Pis.web/pregledPredpisa?id=ZAKO214 <9. 1. 2019>.  
ZZVZZ - Zakon o zdravstvenem varstvu in zdravstvenem zavarovanju, Ur L RS  72/06 – 
uradno prečiščeno besedilo, 114/06 – ZUTPG, 91/07, 76/08, 62/10 – ZUPJS, 87/11, 40/12 
– ZUJF, 21/13 – ZUTD-A, 91/13, 99/13 – ZUPJS-C, 99/13 – ZSVarPre-C, 111/13 – 
ZMEPIZ-1, 95/14 – ZUJF-C, 47/15 – ZZSDT, 61/17 – ZUPŠ in 64/17 – ZZDej-K. 
Dostopno na: http://pisrs.si/Pis.web/pregledPredpisa?id=ZAKO213 <9. 1. 2019>. 
ZZZS – Zavod za zdravstveno zavarovanje Slovenije (2018). Seznam medicinskih 
pripomočkov s šifrantom, medicinskimi kriteriji, pooblastili, postopki in cenovnimi 
standardi. Dostopno na: http://www.zzzs.si/egradivap/DFDC914987E44E2AC1257 
353003EC73A <9. 1. 2019>. 
